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Abstract 
Background: Hearing loss (HL) is the most common congenital defect in humans. One or two 
in thousand newborn babies have prelingual hearing loss. Autosomal recessive non-syndromic hearing 
loss (ARNSHL) is the most common form of hereditary deafness. Hearing loss is more common in the 
developing countries which is due to genetic and environmental (cultural -health factors) reasons. HL 
has a wide range of clinical demonstrations including: congenital or late onset, conductive or sensory-
neural, syndromic or non-syndromic hearing loss. The goal of this project is to determine the portion 
of the DFNB21 (TECTA) in ARNSHL in families with negative GJB2 gene in Khuzestan province. 
Materials and Methods: We studied 21 families with ARNSHL with at least 4 patients and 
negative for GJB2 mutations from Khuzestan province. Genetic linkage analysis was performed using 
STR markers linked to DFNB21 locus. 
Results: Following genetic linkage analysis and haplotyping, out of 21 families with 
ARNSHL, one family showed linkage to the DFNB21 (TECTA) locus. 
Conclusion: The results of this project confirm other studies in Iran and give insight into the 
most common loci causing ARNSHL in Iran which could be helpful in research and clinic. 
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 ،، داﻧﺸﮕﺎه آزاد اﺳﻼﻣﯽواﺣﺪ ﺗﻬﺮان ﺷﺮق)ﻗﯿﺎﻣﺪﺷﺖ( ،، داﻧﺸﮑﺪه ﻋﻠﻮم ﭘﺎﯾﻪﺳﻠﻮﻟﯽ و ﻣﻠﮑﻮﻟﯽ ﮐﺎرﺷﻨﺎﺳﯽ ارﺷﺪ، ﮔﺮوه زﯾﺴﺖ ﺷﻨﺎﺳﯽ.1
 ﺗﻬﺮان، اﯾﺮان 
 ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اﺻﻔﻬﺎن، اﺻﻔﻬﺎن، زﯾﺴﺖ ﺷﻨﺎﺳﯽداﻧﺸﺠﻮي ﮐﺎرﺷﻨﺎﺳﯽ ارﺷﺪ ژﻧﺘﯿﮏ، ﮔﺮوه ژﻧﺘﯿﮏ و .2
 اﯾﺮان
 اﯾﺮان ﻣﺘﺨﺼﺺ ﭘﺰﺷﮑﯽ ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ ﺷﻬﺮﮐﺮد، ﺷﻬﺮﮐﺮد،.3
 ﺎه اﯾﻼم، اﯾﻼم، اﯾﺮانﻣﺘﺨﺼﺺ ژﻧﺘﯿﮏ ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ، ﮔﺮوه زﯾﺴﺖ ﺷﻨﺎﺳﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﻋﻠﻮم، داﻧﺸﮕ.4
 ﺗﻬﺮان، اﯾﺮان  داﻧﺸﮕﺎه آزاد اﺳﻼﻣﯽ،داﻧﺸﮑﺪه ﻋﻠﻮم ﭘﺎﯾﻪ، واﺣﺪ ﺗﻬﺮان ﺷﺮق)ﻗﯿﺎﻣﺪﺷﺖ(،ﮔﺮوه زﯾﺴﺖ ﺷﻨﺎﺳﯽ ﺳﻠﻮﻟﯽ و ﻣﻠﮑﻮﻟﯽ، ﻣﺮﺑﯽ،  .5
 اﺳﺘﺎدﯾﺎر، ﮔﺮوه اﻧﮕﻞ ﺷﻨﺎﺳﯽ و ﻗﺎرچ ﺷﻨﺎﺳﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اراك، اراك، اﯾﺮان.6
 ﺗﺨﻘﯿﻘﺎت ﺷﻨﻮاﯾﯽ، ﮔﺮوه ﮔﻮش، ﺣﻠﻖ و ﺑﯿﻨﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ ﺟﻨﺪي ﺷﺎﭘﻮر اﻫﻮاز، اﻫﻮاز، اﯾﺮانداﻧﺸﯿﺎر، ﻣﺮﮐﺰ .7
 اﺳﺘﺎدﯾﺎر، ﮔﺮوه ژﺗﯿﮏ ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ ﺟﻨﺪي ﺷﺎﭘﻮر اﻫﻮاز، اﻫﻮاز، اﯾﺮان.8
 ﻬﺮﮐﺮد، ﺷﻬﺮﮐﺮد، اﯾﺮاناﺳﺘﺎد، ﻣﺮﮐﺰ ﺗﺤﻘﯿﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﯽ و ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ ﺷ.9
  اﯾﺮان ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اﺻﻔﻬﺎن، اﺻﻔﻬﺎن، زﯾﺴﺖ ﺷﻨﺎﺳﯽداﻧﺸﯿﺎر، ﮔﺮوه ژﻧﺘﯿﮏ و .01
 
 69/2/01ﺗﺎرﯾﺦ ﭘﺬﯾﺮش:  59/9/92ﺗﺎرﯾﺦ درﯾﺎﻓﺖ: 
  
  ﭼﮑﯿﺪه
ﺗﻮﻟﺪ داراي ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﭘﯿﺶ  0001 ﻣﻮرد از ﻫﺮزادي اﺳﺖ. ﯾﮏ ﺗﺎ دو  ﻫﺎي ﻣﺎدر ﺗﺮﯾﻦ ﻧﺎﻫﻨﺠﺎري ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﯾﮑﯽ از ﻣﺘﺪاول زﻣﯿﻨﻪ و ﻫﺪف:
ﮐﺸﻮرﻫﺎي در ﺣﺎل  رواج ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ در. اﺳﺖﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ارﺛﯽ  ﻧﻮعﺗﺮﯾﻦ  ﺑﺎﺷﻨﺪ. ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﺘﺪاول از ﺗﮑﻠﻢ ﻣﯽ
ﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻃﯿﻒ ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ( در ﺑﺮوز آن ﻧﻘﺶ دارﻧﺪ. ﻧﺎ - ﺑﺎﺷﺪ ﮐﻪ ﻋﻮاﻣﻠﯽ ﭼﻮن ژﻧﺘﯿﮏ و ﻣﺤﯿﻂ)ﻋﻮاﻣﻞ ﻓﺮﻫﻨﮕﯽ ﺗﺮ ﻣﯽ ﺗﻮﺳﻌﻪ ﺑﯿﺶ
. ﻫﺪف از اﯾﻦ ﺷﻮد را ﺷﺎﻣﻞ ﻣﯽ ﻋﺼﺒﯽ، ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﯾﺎ ﻏﯿﺮﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ- اي از ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﻣﺎدرزادي ﯾﺎ دﯾﺮرس، ﻫﺪاﯾﺘﯽ ﯾﺎ ﺣﺴﯽ ﮔﺴﺘﺮده
ﻫﺎي  در اﯾﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﯽ در ﮔﺮوﻫﯽ از ﺧﺎﻧﻮاده )ATCET(12BNFD ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺳﻬﻢ ﻟﻮﮐﻮس ،ﭘﮋوﻫﺶ
  . ﺑﻮدﻧﺪﻣﻨﻔﯽ  2BJGﮐﻪ ﺑﺮاي ژن  ﺑﻮداﻫﻞ اﺳﺘﺎن ﺧﻮزﺳﺘﺎن 
ﻓﺮد ﺑﯿﻤﺎر و ﻣﻨﻔﯽ ﺑﺮاي  4ﺧﺎﻧﻮاده ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب آﺗﻮزوﻣﯽ ﺑﺎ ﺣﺪاﻗﻞ  12ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺮ روي اﯾﻦ  ﻫﺎ: ﻣﻮاد و روش
 ﭘﯿﻮﺳﺘﻪ ﺑﻪ ﻟﻮﮐﻮس  RTSﮔﺮﻫﺎي  در اﺳﺘﺎن ﺧﻮزﺳﺘﺎن اﻧﺠﺎم ﺷﺪ. ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﻧﺸﺎن 2BJGﻫﺎي  ﺟﻬﺶ
  اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﯾﺪ.12BNFD
ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ  ATCET()  12BNFDﯾﮏ ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻪﺧﺎﻧﻮاده،  12، از ﻣﺠﻤﻮع ﭘﺲ از رﺳﻢ ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﯿﭗ و ﺑﺮرﺳﯽ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﻫﺎ: ﯾﺎﻓﺘﻪ
  ﻧﺸﺎن داد.
ﺗﺮﯾﻦ  ﻓﺮاوان ي اراﺋﻪ ﮔﺮ ﯾﮏ دﯾﺪﮔﺎه ﮐﻠﯽ در زﻣﯿﻨﻪو  اﺳﺖﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﻧﺠﺎم ﺷﺪه در اﯾﺮان  ﻣﻮﯾﺪ ﺳﺎﯾﺮﻧﺘﺎﯾﺞ اﯾﻦ ﭘﮋوﻫﺶ  ﮔﯿﺮي: ﻧﺘﯿﺠﻪ
ﺗﻮاﻧﺪ ﺑﺮاي ﭘﮋوﻫﺶ و ﺑﺎﻟﯿﻦ ﻣﻔﯿﺪ  ﮐﻪ ﻣﯽ اﺳﺖﺑﯿﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب آﺗﻮزوﻣﯽ در اﯾﺮان  ﻫﺎي دﺧﯿﻞ در ﻟﻮﮐﻮس
  ﺑﺎﺷﺪ.
  ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ژﻧﺘﯿﮑﯽ ، 12BNFDﻟﻮﮐﻮس  ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﯽ، ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﺎﺷﻨﻮاﯾﯽﻧ :ﮐﻠﯿﺪي واژﮔﺎن
  
  ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ ﺷﻨﺎﺳﯽ زﯾﺴﺖداﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اﺻﻔﻬﺎن، داﻧﺸﮑﺪه ﭘﺰﺷﮑﯽ، ﮔﺮوه ژﻧﺘﯿﮏ و  ،اﺻﻔﻬﺎناﯾﺮان،  ل:ﺌﻮﻧﻮﯾﺴﻨﺪه ﻣﺴ*
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 ٣٣                                                                                                   6931، ﺧﺮداد 3ﺷﻤﺎره  ﻣﺠﻠﻪ ﻋﻠﻤﯽ ﭘﮋوﻫﺸﯽ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اراك، ﺳﺎل ﺑﯿﺴﺘﻢ،
  ﻣﻘﺪﻣﻪ
ﺗﺮﯾﻦ اﺧﺘﻼﻻت  از ﻧﺎﻫﻤﮕﻦ ﺑﯿﻤﺎري ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﯾﮑﯽ
ﺑﺎﺷﺪ ﻋﻮاﻣﻞ  ﻋﺼﺒﯽ ﻣﯽ-ﺗﺮﯾﻦ اﺧﺘﻼﻻت ﺣﺴﯽ ﺑﻮده و ﺷﺎﯾﻊ
 درﺻﺪ 07ﺣﺪودا  .(1)ﻣﺤﯿﻄﯽ و ژﻧﺘﯿﮑﯽ در آن ﻧﻘﺶ دارﻧﺪ
ﻫﺎي ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﻏﯿﺮ ﺳﻨﺪرﻣﯽ اﺳﺖ. ﺑﺪﯾﻦ ﻣﻌﻨﯽ ﮐﻪ ﻓﺮد  ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ
ﺑﺎﺷﺪ. ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ  ﺟﺰ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﺑﺎ اﺧﺘﻼل دﯾﮕﺮي درﮔﯿﺮ ﻧﻤﯽﻪ ﺑ
ﺗﺮﯾﻦ ﻓﺮم ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ  ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب اﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﺘﺪاول
ﻫﺎي ﻣﺘﻌﺪدي در ﺑﺮوز ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ  . ژن(2)ﺑﺎﺷﺪ ارﺛﯽ ﻣﯽ
ﺟﺎﯾﮕﺎه ژﻧﯽ ﺑﺮاي  001ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ دﺧﯿﻞ ﻫﺴﺘﻨﺪ ﮐﻪ در ﺣﺪود 
. ﺗﺸﺨﯿﺺ دﯾﺮ ﻫﻨﮕﺎم ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ (3)زده ﺷﺪه اﺳﺖ آن ﺗﺨﻤﯿﻦ
ﻫﺎي زﺑﺎﻧﯽ و ارﺗﺒﺎﻃﯽ ﯾﮏ  ﺗﺎﺛﯿﺮ ﻋﻤﯿﻘﯽ ﺑﺮ روي ﻗﺎﺑﻠﯿﺖ
  . (4)ﮐﻮدك ﺧﻮاﻫﺪ داﺷﺖ
اي ﺑﺮ روي ﯾﮏ ﺧﺎﻧﻮاده ﻟﺒﻨﺎﻧﯽ ﺑﺎ ﻧﻪ ﻓﺮد  ﻃﯽ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ
ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب آﺗﻮزوﻣﯽ ﭘﯿﺶ زﺑﺎﻧﯽ 
روي ﮐﺮوﻣﻮزوم  ATCETﺷﺪﯾﺪ ﺗﺎ ﻋﻤﯿﻖ، ﺟﻬﺶ در ژن 
. در ﺑﺮﺧﯽ از (5)ﺟﺪﯾﺪ ﺷﻨﺎﺳﺎﯾﯽ ﺷﺪ ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ژن 11q32-52
ﺷﮑﻞ دﯾﺪه  Uﻫﺎ آدﯾﻮﮔﺮام ﺑﺎ اﻟﮕﻮي ﻣﺸﺨﺺ  ﺧﺎﻧﻮاده
ﻫﺎي اﯾﻦ ژن ﺑﺎﻋﺚ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ  ﭼﻨﯿﻦ ﺟﻬﺶ . ﻫﻢ(6)ﺷﻮد ﻣﯽ
. اﯾﻦ ژن ﺑﺎ ﺑﯿﺴﺖ و ﺳﻪ (7)ﺷﻮد ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻏﺎﻟﺐ آﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﯽ
-ﺑﺎﺷﺪ. آﻟﻔﺎ ﺗﮑﺘﻮرﯾﻦ ﻣﯽ-اﮔﺰون، ﮐﺪﮐﻨﻨﺪه ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ آﻟﻔﺎ
ﺗﮑﺘﻮرﯾﻦ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﭘﺮوﺗﺌﻮﻟﯿﺘﯿﮏ ﺑﻪ ﺳﻪ ﭘﻠﯽ ﭘﭙﺘﯿﺪ ﺷﮑﺴﺘﻪ 
ﺷﻮد. اﯾﻦ ﺳﻪ رﺷﺘﻪ ﭘﻠﯽ ﭘﭙﺘﯿﺪي از ﻃﺮﯾﻖ ﭘﯿﻮﻧﺪ دي  ﻣﯽ
ﮐﻨﻨﺪ  ﺗﮑﺘﻮرﯾﻦ ﺗﻌﺎﻣﻞ ﻣﯽ-ﺳﻮﻟﻔﯿﺪي ﺑﻪ ﻫﻢ ﻣﺘﺼﻞ ﺷﺪه و ﺑﺎ ﺑﺘﺎ
ﺰ ﻏﯿﺮ ﮐﻼژﻧﯽ ﻏﺸﺎ ﺗﮑﺘﻮرﯾﻦ در ﮔﻮش داﺧﻠﯽ را ﺗﺸﮑﯿﻞ و ﺟ
دﻫﻨﺪ. ﻏﺸﺎ ﺗﮑﺘﻮرﯾﺎل ﯾﮏ ﻏﺸﺎ ﻣﺎﺗﺮﯾﮑﺲ ﺧﺎرج ﺳﻠﻮﻟﯽ در  ﻣﯽ
ﮔﻮش داﺧﻠﯽ اﺳﺖ ﮐﻪ دﺳﺘﺠﺎت اﺳﺘﺮﺋﻮﺳﯿﻠﯿﺎي ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ 
ﮐﻨﺪ. ﻧﯿﺮوﻫﺎي  ﻫﺎي ﻣﻮﯾﯽ ﺣﺴﯽ را ﺑﻪ ﻫﻢ وﺻﻞ ﻣﯽ ﺳﻠﻮل
ﻫﺎي ﻣﻮﯾﯽ ﻟﺮزش اﯾﺠﺎد  ﻣﮑﺎﻧﯿﮑﯽ اﻣﻮاج ﺻﻮﺗﯽ، ﺑﯿﻦ ﺳﻠﻮل
ﯾﻦ در دﺳﺘﺠﺎت ﻣﻮﯾﯽ ﺧﻤﺶ اﯾﺠﺎد ﮐﺮده و ﻏﺸﺎ ﺗﮑﺘﻮر
ﻫﺎي ﭘﺘﺎﺳﯿﻢ را ﺑﻪ دﻧﺒﺎل دارد ﮐﻪ  ﮐﻨﺪ و ﺑﺎز ﮐﺮدن ﮐﺎﻧﺎل ﻣﯽ
ﻫﺎ  ﺧﻮد ورود ﭘﺘﺎﺳﯿﻢ از آﻧﺪوﻟﻨﻒ و آزاد ﺷﺪن ﻧﻮروﺗﺮاﻧﺴﻤﯿﺘﺮ
ﺳﺮاﻧﺠﺎم، ﻋﺼﺐ ﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻓﻌﺎل  ﺷﻮد و را ﻣﻮﺟﺐ ﻣﯽ
  . (8 ،7)ﺷﻮد ﻣﯽ
ﻫﺪف از اﯾﻦ ﭘﮋوﻫﺶ ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺳﻬﻢ ﻟﻮﮐﻮس 
در اﯾﺠﺎد ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ آﺗﻮزوﻣﺎل ﻣﻐﻠﻮب در  12BNFD
ﻫﺎي ﻧﺎﺷﻨﻮاي اﻫﻞ اﺳﺘﺎن ﺧﻮزﺳﺘﺎن ﺑﻮد. در  ﮔﺮوﻫﯽ از ﺧﺎﻧﻮاده
ﻓﺮد ﻧﺎﺷﻨﻮا در ﺷﺠﺮه  4ده ﺑﺎ ﺣﺪاﻗﻞ ﺧﺎﻧﻮا 12اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻌﺪاد 
ﺣﺎﺻﻞ ازدواج ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ. ﭘﺲ از 
ﻧﺎﻣﻪ و ﺗﺴﺖ ﻧﻮار ﮔﻮش  آوري اﻃﻼﻋﺎت ﺷﺠﺮه ﺑﺮرﺳﯽ و ﺟﻤﻊ
اﻓﺮاد اﺳﺘﺨﺮاج  ANDﻧﻤﻮﻧﻪ ﺧﻮن اﻓﺮاد ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ و ﻧﯿﺰ 
و  RTSﻫﺎي  ﺑﺮاي ﻣﺎرﮐﺮ RCPﮔﺮدﯾﺪ و ﭘﺲ از اﻧﺠﺎم 
ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﺑﻪ ﻟﻮﮐﻮس ﻣﺪ ﻧﻈﺮ  اﻟﮑﺘﺮوﻓﻮرز ﻣﻮﯾﯿﻨﻪ ﻣﺤﺼﻮﻻت،
ﻣﻮرد ارزﯾﺎﺑﯽ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ ﮐﻪ از اﯾﻦ ﻣﯿﺎن ﯾﮏ ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻪ 
  ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﻧﺸﺎن داد.  12BNFDﻟﻮﮐﻮس 
  
  ﻫﺎ ﻣﻮاد و روش
 ﻧﻤﻮﻧﻪ ﮔﯿﺮي
ﻫﺎي ﺗﮑﻤﯿﻞ ﺷﺪه  ﻧﺎﻣﻪ ﻫﺎ و ﭘﺮﺳﺶ ﺑﺮرﺳﯽ ﺷﺠﺮه ﻧﺎﻣﻪ
ﺷﻨﻮاي ﺳﺮاﺳﺮ اﺳﺘﺎن ﺑﺎ ﻫﻤﮑﺎري ﺳﺎزﻣﺎن  ﻫﺎي ﻧﺎ از ﺧﺎﻧﻮاده
و ﭘﺮورش اﺳﺘﺜﻨﺎﯾﯽ و ﮐﻠﯿﻨﯿﮏ ﺑﻬﺰﯾﺴﺘﯽ، اداره آﻣﻮزش 
ﮔﻮش، ﺣﻠﻖ و ﺑﯿﻨﯽ داﻧﺸﮕﺎه)اﯾﻦ ﻃﺮح ﻣﺼﻮب ﮐﻤﯿﺘﻪ اﺧﻼق 
داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ ﺟﻨﺪي ﺷﺎﭘﻮر اﻫﻮاز و ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ 
ﺗﺮ داراي  ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﺰرگ 12ﺑﺎﺷﺪ( و اﻧﺘﺨﺎب  اﺻﻔﻬﺎن ﻣﯽ
ﻣﻮرد ﻧﺎﺷﻨﻮا ﺑﺎ اﻟﮕﻮي ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ  4ﺣﺪاﻗﻞ 
ﮔﯿﺮي ﻋﻮاﻣﻞ و ﺑﺪون در )LHSNRA( ﻣﻐﻠﻮب آﺗﻮزﻣﯽ
ﻫﺎي  ﻫﺎ از ﺟﻤﻠﻪ ﺳﺮﺧﭽﻪ، ﻣﻨﻨﮋﯾﺖ و دارو ﻣﺎﻧﻨﺪ ﻋﻔﻮﻧﺖ ﻣﺤﯿﻄﯽ
ﺳﻤﯽ ﺑﺮاي ﮔﻮش ﺗﻮﺿﯿﺢ آن ﮐﻪ، ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﺑﺎﯾﺪ ﺑﻪ ﺻﻮرت 
  ﭘﯿﺶ از ﺗﮑﻠﻢ و ﻏﯿﺮ ﭘﯿﺶ روﻧﺪه ﺑﺎﺷﺪ.
رﺿﺎﯾﺖ ﻧﺎﻣﻪ ﮐﺘﺒﯽ از اﻓﺮاد ﺷﺮﮐﺖ ﮐﻨﻨﺪه در 
 01اﻟﯽ  5ﻫﺎ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ و ﺳﭙﺲ  ﭘﮋوﻫﺶ ﯾﺎ ﺳﺮﭘﺮﺳﺖ آن
ﻮﻟﻪ آزﻣﺎﯾﺶ ﺣﺎوي ﺿﺪ اﻧﻌﻘﺎد ﻟﯿﺘﺮ ﺧﻮن ورﯾﺪي در ﻟ ﻣﯿﻠﯽ
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  آزﻣﺎﯾﺸﺎت ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ
ﻧﻤﮏ اﺷﺒﺎع ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از  ﺑﻪ روش  :ANDاﺳﺘﺨﺮاج 
و ﻓﻨﻞ ﮐﻠﺮوﻓﺮم ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺖ. ﺑﺮرﺳﯽ ﮐﯿﻔﯽ و  Kﭘﺮوﺗﯿﯿﻨﺎز 
اﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪه ﺑﻪ ﺗﺮﺗﯿﺐ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ژل  ANDﮐﻤﯽ 
 )ﺳﺎﺧﺖ ﮐﻤﭙﺎﻧﯽ  porD onaNو دﺳﺘﮕﺎه  2.1آﮔﺎرز %
  ﺳﻨﺠﯿﺪه ﺷﺪ. ، ﮐﺸﻮر ﺗﺎﯾﻮان(enegortseaM
آزﻣﺎﯾﺸﺎت ﺑﺎ ﻃﺮاﺣﯽ ﺟﻔﺖ ﭘﺮاﯾﻤﺮ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ  :RCPاﻧﺠﺎم 
اﻧﺠﺎم ﺷﺪ.  12BNFDﭘﯿﻮﺳﺘﻪ ﺑﻪ ﻟﻮﮐﻮس RTS ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎي 
ﻫﺎ از ﻃﺮﯾﻖ RTSﭘﺮاﯾﻤﺮﻫﺎي ﻻزم ﺟﻬﺖ ﺗﮑﺜﯿﺮ 
 RCPاﻧﺘﺨﺎب ﺷﺪﻧﺪ. واﮐﻨﺶ  STS inU IBCNﭘﺎﯾﮕﺎه
، PTNd Mm2.0، X1ﺣﺎوي ﺑﺎﻓﺮ  lμ52در ﺣﺠﻢ 
و  drawrofﻫﺎي  از ﭘﺮاﯾﻤﺮ Mp1، 2lcgm Mm5.1
  ژﻧﻮﻣﯽ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ.  ANDاز  gn05و  esrever
ﺗﻌﯿﯿﻦ ژﻧﻮﺗﯿﭗ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از اﻟﮑﺘﺮوﻓﻮرز  ﺗﻌﯿﯿﻦ ژﻧﻮﺗﯿﭗ:
 tnemgarF, AND 001peS Q ﻣﻮﯾﯿﻨﻪ )
آﻣﺮﯾﮑﺎ( ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺖ. اﺑﺘﺪا ﮐﺎﺗﺮﯾﺞ ﻗﻠﻢ ﻣﺎﻧﻨﺪ resylanA
را داﺧﻞ ﻫﺎ  را داﺧﻞ دﺳﺘﮕﺎه ﻗﺮار داده و ﭘﺲ از آن ﻧﻤﻮﻧﻪ
ﮐﻨﯿﻢ. ﻧﺘﺎﯾﺞ آﻧﺎﻟﯿﺰ را  دﺳﺘﮕﺎه ﻗﺮار داده و دﺳﺘﮕﺎه را روﺷﻦ ﻣﯽ
ﺛﺎﻧﯿﻪ ﺑﻌﺪ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﮐﺮد. در اﯾﻦ ﺗﮑﻨﯿﮏ،  021-006ﺗﻮان  ﻣﯽ
ﺑﻪ  ANDﮔﯿﺮﻧﺪ ﻗﻄﻌﺎت  ﻫﺎ ﺗﺤﺖ وﻟﺘﺎژ ﻗﺮار ﻣﯽ زﻣﺎﻧﯽ ﮐﻪ ژل
دﻟﯿﻞ داﺷﺘﻦ ﺑﺎر ﻣﻨﻔﯽ ﻧﺎﺷﯽ از ﻓﺴﻔﺎت ﻣﻮﺟﻮد در ﺳﺎﺧﺘﺎر ﺧﻮد 
ﺗﻮﺳﻂ ﻧﻮر ﻟﯿﺰر ﮐﻪ  ﮐﻨﻨﺪ ﮐﻪ ﺑﻪ ﺳﻤﺖ ﻗﻄﺐ ﻣﺜﺒﺖ ﺣﺮﮐﺖ ﻣﯽ
ﻪ ﻧﺘﺎﯾﺞ ﺑ .ﻃﻮل ﻣﻮج آن ﺑﻪ ﻣﻠﮑﻮل ﻓﻠﻮرﺳﻨﺖ ﺑﺴﺘﮕﯽ دارد
ﻫﺎ  ﺷﻮﻧﺪ ﮐﻪ در آن ﻫﻤﻮزﯾﮕﻮت ﻫﺎﯾﯽ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﯽ ﺻﻮرت ﺑﺎﻧﺪ
ﻫﺎ دو ﻗﻠﻪ ﻧﻤﺎﯾﺶ داده  ﺻﻮرت ﺗﮏ ﻗﻠﻪ و ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮتﻪ ﺑ
ﺳﺎﯾﺰ ﻣﺎرﮐﺮ اﺳﺘﺎﻧﺪارد  ANDﺷﻮﻧﺪ. دﺳﺘﮕﺎه داراي ﯾﮏ  ﻣﯽ
ﺑﺎر در اﯾﺮان از  ﺑﺎﺷﺪ. ﺷﺎﯾﺎن ذﮐﺮ اﺳﺖ ﮐﻪ ﺑﺮاي اوﻟﯿﻦ ﻧﯿﺰ ﻣﯽ
ﺗﻮان ﺑﻪ ﻣﻘﺮون  اﯾﻦ دﺳﺘﮕﺎه اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪه و از ﻣﺰاﯾﺎي آن ﻣﯽ
 (1-4pb   ﺑﻪ ﺻﺮﻓﻪ ﺑﻮدن آن و دﻗﺖ ﺑﺎﻻي )ﻗﺪرت ﺗﻔﮑﯿﮏ 
اﻃﻼﻋﺎت ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه  2و  1ﻫﺎي  آن اﺷﺎره ﮐﺮد. در ﺷﮑﻞ
  ﺟﺰﯾﯿﺎت ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ ﺗﺮﺳﯿﻢ ﺷﺪه اﺳﺖ.
  
  


































  ﻣﻬﺘﺎب ﺧﺴﺮوﻓﺮ و ﻫﻤﮑﺎران                                                                              …در  12BNFDﻣﻄﺎﻟﻌﻪ و ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﻟﻮﮐﻮس 
 ۵٣                                                                                                   6931، ﺧﺮداد 3ﻣﺠﻠﻪ ﻋﻠﻤﯽ ﭘﮋوﻫﺸﯽ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اراك، ﺳﺎل ﺑﯿﺴﺘﻢ، ﺷﻤﺎره 
 
   
 .ﺑﺎﺷﺪ ﮐﻪ ﻧﻮار ﺗﯿﺮه ﭘﺎﯾﯿﻦ ﻧﻤﺎﯾﺶ ﺑﺎﻧﺪﻫﺎ ﺑﺮ روي ژل ﻣﯽ . ﺗﻮﺿﯿﺢ اﯾﻦpb0001ﺗﺎ  pb02. اﻟﻒ: ﺗﻮزﯾﻊ ﺑﺎﻧﺪﻫﺎي اﻟﮑﺘﺮوﻓﻮرز ﺷﺪه در ﺑﺎزه 2ﺷﮑﻞ 
  ﻃﻮر ﮐﻪ ﻣﺸﺨﺺ اﺳﺖ اﻓﺮاد ﺑﯿﻤﺎر اﻟﮕﻮي ﻫﻤﻮزﯾﮕﻮت را ﻧﺸﺎن داده اﻧﺪ. ب: ﺗﻌﯿﯿﻦ ژﻧﻮﺗﯿﭗ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﻫﺎ. ﻫﻤﺎن
  
  
ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﯽ ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ  ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ:
دار  ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ از ﭘﻨﺞ ﻧﺸﺎﻧﮕﺮ ﻣﺮﺟﻊ ﻣﻌﻨﯽ
431S11D,529S11D,7014S11D,9804S11D(
اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ. اﻃﻼﻋﺎت ﻣﺎرﮐﺮﻫﺎ در  )9814 S11D , 5
  آﻣﺪه اﺳﺖ. 1ﺟﺪول 
  
  . اﺳﺎﻣﯽ ﻣﺎرﮐﺮ ﻫﺎي ﻣﻮرد اﺳﺘﻔﺎده و ﭘﺮاﯾﻤﺮﻫﺎي ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ.1ﺟﺪول 
  
ﮔﺮ ﺑﺎ وراﺛﺖ  در ﺻﻮرت ﻫﻤﺮاﻫﯽ وراﺛﺖ آن ﻧﺸﺎن
ﻫﺎي ﻣﺠﺎور ﻧﯿﺰ ﺑﺮرﺳﯽ  در ﺷﺠﺮه ﺧﺎﻧﻮادﮔﯽ، ﻧﺸﺎﻧﮕﺮﺑﯿﻤﺎري 
ﻣﺸﺨﺼﺎت و اﻃﻼﻋﺎت  ﺷﻮد ﺗﺎ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﺗﺄﯾﯿﺪ ﮔﺮدد. ﻣﯽ
آﻣﺪه اﺳﺖ. ﻻزم ﺑﻪ ذﮐﺮ  3ﮔﺮ در ﺟﺪول  ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻫﺮ ﻧﺸﺎن
ﻫﺎ در ﻫﺮ ﺧﺎﻧﻮاده، ﻣﺴﺘﻘﻞ از  آﻟﻞ اﺳﺖ ﮐﻪ ﺗﻌﯿﯿﻦ ژﻧﻮﺗﯿﭗ
ﮔﯿﺮد. ﺗﺠﺰﯾﻪ ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ  ﻫﺎي دﯾﮕﺮ ﺻﻮرت ﻣﯽ ﺧﺎﻧﻮاد
ﺻﻮرت   egakniL ysaEﺳﺘﻔﺎده از ﻧﺮم اﻓﺰارژﻧﺘﯿﮑﯽ ﺑﺎ ا
ﻫﺎ از ﻧﺮم  ﮔﺮﻓﺖ و ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺑﺮرﺳﯽ ﻗﺪرت آﻣﺎري ﺧﺎﻧﻮاده
ﻫﺎي داراي  ﺧﺎﻧﻮاده .اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ 15.2v kniLStsaFاﻓﺰار 
  (. 8)ﺷﻮﻧﺪ دار در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﻣﯽ ﻣﻌﻨﯽ 2/5ﺑﺎﻻﺗﺮ از   kniLS
اي و ﭼﻨﺪ  دو ﻧﻘﻄﻪ DOLﺟﻬﺖ ﺑﺮرﺳﯽ اﻣﺘﯿﺎز 
و  1.2v kniLrepuSﻫﺎي  ﺮم اﻓﺰاراي ﺑﻪ ﺗﺮﺗﯿﺐ از ﻧ ﻧﻘﻄﻪ
(. ﭘﺲ از ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ 8اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ) retnuHeneG
ﺟﻬﺖ   340.1.v retniaPolpaHﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ از ﻧﺮم اﻓﺰار 
از ﻧﻘﺸﻪ  DOLرﺳﻢ ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﺎﯾﭗ اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ. ﺑﺮاي ﻣﺤﺎﺳﺒﻪ 
  اﺳﺘﻔﺎده ﮔﺮدﯾﺪ.  dleifhsraM
اﻧﺪازه ﻣﺤﺼﻮل   (esreveR) Rﭘﺮاﯾﻤﺮ   (drawroF) Fﭘﺮاﯾﻤﺮ   ﻧﺎم ﻧﺸﺎﻧﮕﺮ
 (pb) RCP
  312  TTCTATTATGTGGTACTAGTTCG  CCATTACGATCAGAACATCTTACT  7014S11D
  051 ACAGTATCGTATGTCCTGAATGC  CAAAAGAGAAAGGAAACGGGG  529S11D
  991 GGTTAAGTGATGTCGGAAACTAAT  GTCACAAATACTCCCTTGATCCTTA  9804S11D
  042  AGTTATATACCCGAGTCGTGAC  AATGACACCGTGTAGAATCGA  5431S11D


































  ﻣﻬﺘﺎب ﺧﺴﺮوﻓﺮ و ﻫﻤﮑﺎران                                                                              …در  12BNFDﻣﻄﺎﻟﻌﻪ و ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﻟﻮﮐﻮس 
 ۶٣                                                                                                   6931، ﺧﺮداد 3ﻣﺠﻠﻪ ﻋﻠﻤﯽ ﭘﮋوﻫﺸﯽ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اراك، ﺳﺎل ﺑﯿﺴﺘﻢ، ﺷﻤﺎره 
 
  
  ﻫﺎ ﯾﺎﻓﺘﻪ
اﻓﺮاد ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ داراي ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ 
ﻋﺼﺒﯽ ﺑﺎ ﺷﺪت ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺗﺎ -ﻏﯿﺮ ﭘﯿﺶ روﻧﺪه دو ﻃﺮﻓﻪ ﺣﺴﯽ
ﻫﺎ اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ ﺣﺎﺻﻞ ازدواج  ﻋﻤﯿﻖ ﺑﻮدﻧﺪ. در ﺗﻤﺎﻣﯽ ﺧﺎﻧﻮاده
ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي ﺑﻮدﻧﺪ ﮐﻪ ﭘﯿﺸﻨﻬﺎد دﻫﻨﺪه اﻟﮕﻮي وراﺛﺘﯽ ﻣﻐﻠﻮب 
اي و ﭘﺮوﻧﺪه  آﺗﻮزوﻣﯽ ﺑﻮد. ﺑﺮرﺳﯽ اﻃﻼﻋﺎت ﭘﺮﺳﺸﻨﺎﻣﻪ
ﻫﺎ ﻧﺸﺎن دﻫﻨﺪه  ﺑﯿﻤﺎران و ﺗﮑﺮر رﺧﺪاد ﺑﯿﻤﺎري در ﺷﺠﺮه
ﺧﺎﻧﻮاده ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ  12ﯿﮑﯽ ﺑﻮدن ﺑﯿﻤﺎري اﺳﺖ. در ژﻧﺘ
ﻣﻌﻨﯽ دار در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪ و وارد  2/5ﺑﺎﻻﺗﺮ از  knilS
ﻫﺎ ﺑﺮاي ﺟﻬﺶ  ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ آﻧﺎﻟﯿﺰ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﺷﺪﻧﺪ. ﺧﺎﻧﻮاده
  ﻣﻨﻔﯽ ﺑﻮدﻧﺪ.  2BJGﻫﺎي ژن 
ﻫﺎ( ﺑﺎ  از ﺧﺎﻧﻮاده درﺻﺪ 4/7در اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﯾﮏ ﺧﺎﻧﻮاده )
ﻮاﯾﯽ ﺣﺎﺻﻞ ازدواج ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي ﺑﺎ ﭼﻬﺎر ﻓﺮزﻧﺪ ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﺎﺷﻨ
ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﻧﺸﺎن  12BNFDﺑﻪ ﻟﻮﮐﻮس  2/9ﻗﺪرت آﻣﺎري 
اي ﺷﮑﻞ  داد. آدﯾﻮﮔﺮام ﺑﯿﻤﺎران ﺷﺪت ﻣﺘﻮﺳﻂ ﺗﺎ ﺷﺪﯾﺪ ﮐﺎﺳﻪ
ﻪ ﻫﺎ در واﻟﺪﯾﻦ ﺑ روﻧﺪه ﺑﻮد. اﻟﮕﻮي ﺑﺎﻧﺪ ﺑﺎ اﻟﮕﻮي ﻏﯿﺮ ﭘﯿﺶ
ﺻﻮرت ﻫﻤﻮزﯾﮕﻮت ﻪ ﺻﻮرت ﻫﻤﻮزﯾﮕﻮت و در اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑ
ﺳﺎﻟﻢ ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت ﺑﻮدﻧﺪ.  (. ﺧﻮاﻫﺮان و ﺑﺮادر2ﺑﻮد)ﺷﮑﻞ 
 3/1و  2/6اي ﺑﻪ ﺗﺮﺗﯿﺐ  اي و ﭼﻨﺪ ﻧﻘﻄﻪ دو ﻧﻘﻄﻪ DOLاﻣﺘﯿﺎز 
ﺑﻪ دﺳﺖ آﻣﺪ. ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﺎﯾﭗ ﺗﺮﺳﯿﻢ ﺷﺪه ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﺑﻪ اﯾﻦ 
  (.3ﻟﻮﮐﻮس را ﺗﺎﯾﯿﺪ ﮐﺮد )ﺷﮑﻞ 
  
  
ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ در ﭼﻬﺎر ﻓﺮد در ﯾﮏ ﻧﺴﻞ ﺑﯿﺎن ﮔﺮ اﻟﮕﻮي وراﺛﺘﯽ ﻣﻐﻠﻮب . ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﺎﯾﭗ و ﺷﺠﺮه ﺧﺎﻧﻮاده. ازدﺋﺎج ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪي و رﺧﺪاد 3ﺷﮑﻞ 
آﺗﻮزوﻣﯽ اﺳﺖ. ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﺎﯾﭗ ﺑﯿﻤﺎران ﻫﻤﻮزﯾﮕﻮت ﺑﻮدن ﺑﺮاي ﻣﺎرﮐﺮﻫﺎ را ﻧﺸﺎن ﻣﯽ دﻫﺪ در ﺣﺎﻟﯽ ﮐﻪ اﻓﺮاد ﺳﺎﻟﻢ ﻓﺎﻗﺪ آن ﻫﺎﭘﻠﻮﺗﺎﯾﭗ ﻫﺴﺘﻨﺪ و ﯾﺎ 
  ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت اﻧﺪ.
  
 ﺑﺤﺚ
ﺗﺮﯾﻦ اﺧﺘﻼﻻت ﺑﻮده و  وژنﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﯾﮑﯽ از ﻫﺘﺮ
ﺑﺎﺷﺪ. ﺟﻬﺖ ﺗﻌﯿﯿﻦ ﻧﻘﺶ  ﻋﺼﺒﯽ ﻣﯽ-ﺗﺮﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎري ﺣﺴﯽ راﯾﺞ
ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﺎ  12در اﺳﺘﺎن ﺧﻮزﺳﺘﺎن  12BNFDﻟﻮﮐﻮس 
ﺑﯿﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻏﯿﺮ ﻧﺸﺎﻧﮕﺎﻧﯽ ﻣﻐﻠﻮب آﺗﻮزوﻣﯽ و 
ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از روش آﻧﺎﻟﯿﺰ  2BJGﻫﺎي ژن  ﻣﻨﻔﯽ ﺑﺮاي ﺟﻬﺶ
  ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﺑﺮرﺳﯽ ﺷﺪﻧﺪ.
در ﺑﺮوز  ATCETﭘﺲ از اوﻟﯿﻦ ﮔﺰارش ژن 
ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ، ﻧﺎز و ﻫﻤﮑﺎران ﺟﻬﺶ در اﯾﻦ ژن را در دو ﺧﺎﻧﻮاده 
. در دو (6)ﺧﻮﯾﺸﺎوﻧﺪ اﯾﺮاﻧﯽ و ﭘﺎﮐﺴﺘﺎﻧﯽ ﮔﺰارش ﮐﺮدﻧﺪ
ﺧﺎﻧﻮاده اﯾﺮاﻧﯽ و ﻣﻨﻔﯽ ﺑﺮاي  54و  13ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺟﺪاﮔﺎﻧﻪ 
ﻣﻮرد ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ ﮐﻪ ﺑﻪ  2BJG
 ،9)ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻪ اﯾﻦ ﻟﻮﮐﻮس ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﻧﺸﺎن دادﻧﺪ 3و  1ﺗﺮﺗﯿﺐ 
ﺧﺎﻧﻮاده اﯾﺮاﻧﯽ  04. در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﺠﺰﯾﻪ و ﺗﺤﻠﯿﻞ ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ (01
اي ﺑﻪ اﯾﻦ ﻟﻮﮐﻮس  ﻫﺎي ﻗﻢ و ﻣﺮﮐﺰي ﻫﯿﭻ ﺧﺎﻧﻮاده از اﺳﺘﺎن
در ﯾﮏ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﮐﻮﻫﻮرت ﺑﺎ ﺣﺠﻢ  .(11)ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ ﻧﺸﺎن ﻧﺪاد
ﺧﺎﻧﻮاده اﯾﺮاﻧﯽ، ﭘﻨﺞ ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻪ اﯾﻦ ﺟﺎﯾﮕﺎه ﭘﯿﻮﺳﺘﮕﯽ  441
ﻫﺎ ﯾﺎﻓﺖ ﺷﺪ،  در آن ATCETﻫﺎي ژن  ﻧﺸﺎن دادﻧﺪ و ﺟﻬﺶ
. در (21)ﺷﺪ از اﯾﻦ ﻣﯿﺎن ﯾﮏ ﻣﻮرد ﺟﻬﺶ ﺟﺪﯾﺪ ﻧﯿﺰ ﮔﺰارش


































 سﻮﮐﻮﻟ ﯽﮑﯿﺘﻧژ ﯽﮕﺘﺳﻮﯿﭘ ﻞﯿﻠﺤﺗ و ﻪﯾﺰﺠﺗ و ﻪﻌﻟﺎﻄﻣDFNB21  رد…                                                                              نارﺎﮑﻤﻫ و ﺮﻓوﺮﺴﺧ بﺎﺘﻬﻣ  
ﻧاد ﯽﺸﻫوﮋﭘ ﯽﻤﻠﻋ ﻪﻠﺠﻣ هرﺎﻤﺷ ،ﻢﺘﺴﯿﺑ لﺎﺳ ،كارا ﯽﮑﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸ3 دادﺮﺧ ،1396                                                                                                   ٣٧ 
 
 موﺰﮔا ﻞﮐ ﯽﺑﺎﯾ ﯽﻟاﻮﺗ ﮏﯿﻨﮑﺗ زا هدﺎﻔﺘﺳا ﺎﺑ ﺪﻧدﻮﺑ ﯽﻧاﺮﯾا
هداﻮﻧﺎﺧ زا ﯽﮑﯾ ﯽﺳﺎﻨﺷ ﺐﺒﺳ  نژ ﺖﻠﻋ ﻪﺑ ﺎﻫTECTA 
دﻮﺑ)13(ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ رد .  يور ﺮﺑ يا302  ﯽﻔﻨﻣ و ﯽﻧاﺮﯾا هداﻮﻧﺎﺧ
ﺶﻬﺟ ياﺮﺑ  يﺎﻫGJB2  ﺪﻨﻤﻓﺪﻫ ﯽﺑﺎﯾ ﯽﻟاﻮﺗ زا هدﺎﻔﺘﺳا ﺎﺑ
ﺶﻬﺟ ﺪﯾﺪﺟ ﻞﺴﻧ  رد تﻮﮕﯾزﻮﻤﻫ يﺎﻫ4  هﺪﻫﺎﺸﻣ هداﻮﻧﺎﺧ
ﺪﺷ)14( .  
ﻦﯾا ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ ﻦﯿﺸﯿﭘ تﺎﻌﻟﺎﻄﻣ رد ﻪﮐ  ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ ﻦﯾا و
ﯽﻣ تﺎﺒﺛا  ﻦﯾا زا ،ﺖﺳا ﺪﯾﺪﺷ ﺎﺗ لﺪﺘﻌﻣ ﯽﯾاﻮﻨﺷﺎﻧ ﻞﯾﺎﻓوﺮﭘ دﻮﺷ
 نژ رﺎﻨﮐ رد نژ ﻦﯾا ﯽﺳرﺮﺑ ورCABP2 ﯽﻣ  رد ﺪﻧاﻮﺗ
ﯽﺳرﺮﺑ ﺪﺷﺎﺑ ﺪﻣآرﺎﮐ ﯽﮑﯿﺘﻧژ يﺎﻫ)15( . ﺖﻟﺎﺧد ﻪﺑ ﻪﺟﻮﺗ ﺎﺑ
 نژ ﻢﮐGJB2  ﻦﯾا هدﺎﻌﻟا قﻮﻓ ﯽﻧژوﺮﺘﻫ و رﻮﺑﺰﻣ ﺖﯿﻌﻤﺟ رد
 زا ﺶﯿﺑ ﺖﻟﺎﺧد ﺎﺑ)يرﺎﻤﯿﺑ100  زا ﯽﺷﺎﻧ ﻪﮐ (سﻮﮐﻮﻟ
،ﺖﺳا ﯽﯾاﻮﻨﺷ هﺎﮕﺘﺳد ﯽﮔﺪﯿﭽﯿﭘ  زا يدﺎﯾز داﺪﻌﺗ ﻪﮐ ﻦﯾا ﺰﯿﻧ و
هداﻮﻧﺎﺧ  زﺎﯿﺘﻣا ندﻮﺑ اراد ﻞﯿﻟد ﻪﺑ ﺎﻫSLINK  رﺎﺘﺧﺎﺳ ﺎﯾ ﻦﯿﯾﺎﭘ
هﺮﺠﺷ  ﻦﯾا ﻪﺑ نﺪﯿﺳر ،ﯽﻣﻮﻧژ ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ ياﺮﺑ ﺐﺳﺎﻨﻣ ناﺪﻨﭼ ﻪﻧ يا
ﯽﻣ ﻪﺠﯿﺘﻧ .ﺪﺷﺎﺑ ﺐﻟﺎﺟ ﺪﻧاﻮﺗ  ياﺮﺑ ﯽﮑﯿﺘﻧژ ﻞﻣاﻮﻋ ﯽﯾﺎﺳﺎﻨﺷ
هداﻮﻧﺎﺧ ﯽﻣ هﺪﻧﺎﻤﯿﻗﺎﺑ يﺎﻫ ﯽﺳرﺮﺑ رد ﺪﻧاﻮﺗ  مﺎﺠﻧا يﺪﻌﺑ يﺎﻫ
 ﻪﺑ دﻮﺷﻦﻓ ﻪﮐ ﯽﻧﺎﻣز رد هﮋﯾو يروآ ﯽﻟاﻮﺗ ﺪﯾﺪﺟ يﺎﻫ  ﯽﺑﺎﯾ
ﯽﺳرﺮﺑ زا عﻮﻧ ﻦﯾا ياﺮﺑ  ﻦﯾا ﺞﯾﺎﺘﻧ .ﺪﺷﺎﺑ هﺪﺷ يزﺎﺳ ﻪﻨﯿﻬﺑ ﺎﻫ
 ناﺮﯾا رد هﺪﺷ مﺎﺠﻧا تﺎﻌﻟﺎﻄﻣ ﺮﮕﯾد ﺞﯾﺎﺘﻧ يدوﺪﺣ ﺎﺗ ﺶﻫوﮋﭘ
ﯽﻣ ﺪﯿﯾﺄﺗ ار ناواﺮﻓ ﻪﺑ ﺖﺒﺴﻧ ﯽﻠﮐ ﺪﯾد ﮏﯾ و ﺪﻨﮐ  ﻦﯾﺮﺗ
سﻮﮐﻮﻟ  نارﺎﻤﯿﺑرد ﻞﯿﺧد يﺎﻫARNSHL  ﻪﺋارا ﯽﻧاﺮﯾا
ﯽﻣ  ﺪﻫدﯽﻣ ﻪﮐ ﺪﺷﺎﺑ ﺪﯿﻔﻣ ﻦﯿﻟﺎﺑ و ﺶﻫوﮋﭘ ياﺮﺑ ﺪﻧاﻮﺗ.  
  
ﯽﻧادرﺪﻗ و ﺮﮑﺸﺗ 
زا مﺎﻤﺗ نارﺎﻤﯿﺑ و هداﻮﻧﺎﺧ يﺎﻫ نآ مﺮﺘﺤﻣ ﺎﻫ ﺖﻬﺟ 
يرﺎﮑﻤﻫ و ﺖﮐﺮﺷ رد ﻦﯾا ﻖﯿﻘﺤﺗ سﺎﭙﺳ ﻪﻧﺎﻤﯿﻤﺻ يراﺰﮔ 
ﯽﻣ  و تﺎﻘﯿﻘﺤﺗ ﺖﻧوﺎﻌﻣ ﯽﻟﺎﻣ ﺖﯾﺎﻤﺣ ﺎﺑ رﺎﮐ ﻦﯾا .ﺪﯾﺎﻤﻧ
ﻦﻓ )نﺎﻬﻔﺻا ﯽﮑﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد يروآ194068 ﺖﻧوﺎﻌﻣ و (
ﻦﻓ و تﺎﻘﯿﻘﺤﺗ  رﻮﭘﺎﺷ يﺪﻨﺟ ﯽﮑﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد يروآ
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